INTRODUCTION
Jeune Syndrome (JS) or Asphyxiating Thoracic Dystrophy is a rare recessive autosomal disease located in the chromosome 15q13 1, 2 . It occurs at a frequency of 1:100,000 to 1:130,000 newborns alive in the United States 1 . This syndrome is characterized by a bone dysplasia with varied abnormalities -thoracic, pancreatic, cardiac, hepatic, renal and retinal. The age when the clinical condition is experienced is considered to be correlated with the disease severity [2] [3] [4] [5] [6] [7] . Showing a great variety in the clinical condition, cases may be leveled as: lethal, sever, moderate and underlying forms 2, 3 . Most of the deaths occur during the perinatal period as the short thorax and hypoplastic lungs lead to asphyxia 2, 6, 7 .
In the moderate forms, the child experiences repeated pneumonias with progressive respiratory failure in the first year of life 7 . Typically, these patients are mechanical ventilation dependents 7, 8 . Some lately diagnosed patients may experience adequate ventilation when resting, and improve respiratory capacity along the years 7 .
Pulmonary function ranges from normal and may reach pulmonary hypertension due to pulmonary hypoplasia 1, 7 . Occasional cardiac involvement results from cardiac failure secondary to an increased pulmonary vascular resistance, a thoracic constriction, an alveolar hypoplasia, and a primary myocardial disease 1 . There may be liver impairment with prolonged neonatal jaundice, hepatic polycystic disease, bile duct hyperplasia and congenital hepatic cirrhosis [2] [3] [4] . Additionally, renal failure is caused by diffuse interstitial fibrosis with lymphoblastic infiltration and tubular alterations (intercalated dilatation and atrophy) 1, 2, 4 . Polyuria, polydipsia and hypertension may occur in the second or third year of life, while renal failure develops in childhood and adolescence 1, 9 . Patients may experience intestine malabsorption, degeneration of the retina, polydactyly and dental and pelvic abnormalities 2 .
These patients experience polychondrodystrophy with large, short, horizontal ribs and irregular costochondral junctions resulting in a rigid thoracic cage 1, 2, [5] [6] [7] 9, 10 . The thoracic Este é um artigo Open Access sob a licença de CC BY-NC-ND cage is extremely reduced and causes pulmonary restriction 1, 7 . All patients experience reduced thorax, though the respiratory injury level may vary from insignificant to death [1] [2] [3] 7 .
The purpose of this article is to report an anesthesia case in a patient with Jeune Syndrome reported in the University Anesthesiology Service at the Hospital Estadual Mário Covas -Medical School of ABC.
Case Report
Male patient, 4 months-old, 7 kg, ASA III, with Jeune Syndrome, presenting with pulmonary and bone alterations. Among the pulmonary alterations were observed pulmonary hypoplasia and rigid thoracic cage.
In the physical examination, patient was hydrated, with normal skin color, intubated with volume-cycled mechanical ventilation, with reduced thoracic cage and short limbs. No alterations in the cardiac or pulmonary auscultation (Figure 1 At the end of the surgery epidurial blockade was applied. In left lateral decubitus position, the patient received thoracic antisepsis with alcoholic chlorhexidine, followed by Tuohy 20G needle puncture between T5 and T6. After the epidural space been located using the Dogliotti's technique of loss of resistance, morphine 200 µg and fentanyl 15 µg were administered. Patient was transferred to the neonatal ICU with orotracheal intubation and mechanical ventilation, maintaining previous ventilation parameters. Midazolam 2 mg and atracurium 1 mg intravenous in bolus infusion was administered for transportation.
CONCLUSIONS
Asphyxiating thoracic dystrophy is a rare recessive autosomal disease showing wide phenotype variability. Therefore, diagnosis of all present abnormalities is essential for the correct anesthetic management of the patient. In the pre anesthetic visit, pulmonary function is required to be assessed through the clinical condition, chest X-ray, computerized tomography, pulmonary function test and blood tests; in addition, check renal, hepatic and pancreatic functions.
During anesthesia, observation was necessary to adequate pre-and post-thoracotomy/thoracoplasty ventilation and to maintain patient hemodynamically stable. After thoracic opening, improvement in patient's ventilation parameters was observed. Reduction in the inspiratory pressure and improvement in the expiratory volume were made possible, with reduction of the fraction of expired carbon dioxide. However, after the thoracic prosthesis placement, the wide thoracic opening with the prosthesis was noted to restrict ventilation, returning to initial ventilation parameters (increase in the inspiratory pressure and reduction in the expiratory vol- ume). Therefore, prosthesis size readjustment and reduction of the thoracic opening were required to improve the ventilation parameters with reduction in the inspiratory pressure and increase in the expired volume. During surgery, a PEEP reduction was possible. Ventilation control is one of the greatest intraoperative challenges. Patients with small thorax and short hypoplastic ribs experience great respiratory restriction with difficult pulmonary expansion. Thus, pressure-cycled mechanical ventilation is the most adequate type of ventilation to overcome the mechanical barrier. In the intraoperative setting, the ideal is to maintain the inspiratory pressure peak as low as possible to minimize the risk of barotraumas, venous return impairment, and reduced cardiac output. In addition, PEEP reduction is advisable to avoid its deleterious effects when reaching high values, such as the pulmonary air escape, reduced venous return, increased peripheral vascular resistance and carbon dioxide retention.
It is important to emphasize that postoperative analgesia is crucial for the patient to recover well. For this purpose, it was decided to have a thoracic analgesic blockade. Its benefits include: reduction in postoperative morbimortality and in atelectasis rate. In addition, an early patient extubation was intended in the Intensive Care Unit.
INTRODUÇÃO
A Síndrome de Jeune (SD), ou Distrofia Torácica Asfixiante, é uma doença autossômica recessiva rara localizada no cromossoma 15q13 1,2 . Ocorre em uma frequência de um caso para cada 100.000 a 130.000 nascidos vivos nos Estado Unidos 1 . Esta síndrome é caracterizada por uma displasia óssea com variadas anormalidades -torácica, pancreática, cardíaca, hepática, renal e da retina -, sendo que a idade em que o quadro clínico se apresenta está correlacionada com a severidade da doença [2] [3] [4] [5] [6] [7] . Apresentando grande variabilidade no quadro clínico, os casos podem ser classificados em: letais, severos, moderados e formas latentes 2, 3 . No período perinatal ocorre a maioria das mortes, pois o tórax curto e pulmões hipoplásicos levam a asfixia 2, 6, 7 .
Nas formas moderadas, a criança apresenta pneumonias de repetição com insuficiência respiratória progressiva no primeiro ano de vida 7 . Tipicamente, esses pacientes ficam dependentes de ventilação mecânica 7, 8 . Alguns pacientes diagnosticados tardiamente podem apresentar ventilação adequada em repouso e melhorar a capacidade respiratória com o passar dos anos 7 .
A função pulmonar varia desde normal podendo chegar à hipertensão pulmonar devido à hipoplasia pulmonar 1, 7 . O envolvimento cardíaco ocasional decorre da insuficiência cardíaca secundária ao aumento da resistência vascular pulmonar, à constrição torácica, à hipoplasia alveolar e à doença miocárdica primária 1 . Pode haver comprometimento hepá-tico com icterícia neonatal prolongada, doença policística hepática, hiperplasia dos ductos biliares e cirrose hepática congênita [2] [3] [4] . Além disso, a insuficiência renal é devida à fibrose intersticial difusa com infiltração linfoblástica e alterações tubulares (dilatação e atrofia intercaladas) 1,2,4 . Poliúria, polidipsia e hipertensão podem estar presentes no segundo ou terceiro ano de vida, enquanto a falência renal se desenvolve na infância ou na adolescência 1, 9 . Os pacientes podem ter má absorção intestinal, degeneração de retina, polidactilia e anormalidades dentárias e pélvicas 2 .
Esses pacientes apresentam policondrodistrofia com costelas largas, curtas, horizontais e junções costocondrais irre- Justificativa e objetivos: Síndrome de Jeune, ou Distrofia Torácica Asfixiante, é uma doença autossômica recessiva. Esta síndrome é caracterizada por uma displasia óssea com variadas anormalidades: torácica, pancreática, cardíaca, hepática, renal e da retina. A idade em que o quadro clínico dos pacientes se apresenta está correlacionada com a gravidade da doença. Esses pacientes apresentam policondrodistrofia com costelas largas, curtas, horizontais e junções costocondrais irregulares levando a uma caixa torácica rígida e reduzida com grau de injúria respiratória variado.
Relato do caso:
Paciente do sexo masculino, 4 meses, 7 kg, portador de Distrofia Torácica Asfixiante. Apresentava-se intubado e com caixa torácica reduzida. Ecocardiograma: hipertensão pulmonar leve. Tomografia de tórax: hipoplasia pulmonar. Submetido à toracoplastia bilateral e toracotomia sob anestesia geral. Manutenção da anestesia: infusão contínua de sufentanil e sevoflurano. Parâmetros ventilatórios: ventilação mecânica ciclada à pressão. Com a abertura do tórax, houve melhora dos parâmetros ventilatórios e, após o posicionamento da prótese torácica, observou-se limitação ventilatória. Decidiu-se pela diminuição da prótese torácica com consequente melhora da ventilação.
Conclusões: É imprescindível o diagnóstico de todas as anormalidades presentes para o correto manejo anestésico. Foi necessária observação para adequar ventilação pré-e pós-toracotomia/toracoplastia e para manter o paciente hemodinamicamente estável. A forma mais adequada para ventilação mecânica é a ciclada à pressão para vencer a barreira mecânica. No intraoperatório, é desejável manter o pico de pressão inspiratória o mais baixo possível para minimizar o risco de barotrauma, de impedimento do retorno venoso e diminuição do débito cardíaco.
Unitermos: ANESTESIA, Geral; CIRURGIA, Torácica; DOENÇAS, Genética, síndrome de Jeune; VENTILAÇÃO. gulares, levando a uma caixa torácica rígida 1,2,5-7,9,10 . A caixa torácica é extremamente reduzida e causa restrição pulmonar 1, 7 . Todos os pacientes apresentam tórax reduzido, porém o grau de injúria respiratória pode variar desde insignificante até levar ao óbito [1] [2] [3] 7 .
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O objetivo deste artigo é relatar um caso de anestesia em paciente portador de Síndrome de Jeune realizado no Serviço de Anestesiologia Universitário do Hospital Estadual Mário Covas -Faculdade de Medicina do ABC.
RELATO DE CASO
Paciente do sexo masculino, 4 meses, 7 kg, ASA III, portador de Síndrome de Jeune, apresentando alterações pulmonares e ósseas. Entre as alterações pulmonares foram observadas hipoplasia pulmonar e caixa torácica rígida.
No exame físico, o paciente se apresentava hidratado, normocorado, intubado sob ventilação mecânica ciclada a volume, caixa torácica reduzida e com encurtamento de membros. Ausculta cardíaca e pulmonar sem alterações (Figura 1).
Exames laboratoriais: Hemoglobina 10,9 mg. Ao final da cirurgia foi realizado bloqueio peridural. Posicionado em decúbito lateral esquerdo, o paciente recebeu antissepsia torácica com clorexedine alcoólica seguida de punção entre T5 e T6 com agulha Tuohy 20G. Depois de localizado o espaço peridural através do sinal de Dogliotti positivo, foi aplicada morfina 200 µg e fentanil 15 µg. O paciente foi encaminhado à UTI neonatal em intubação orotraqueal e ventilação mecânica mantendo os parâmetros ventilatórios prévios. Foi realizada infusão em bolus endovenoso de midazolam 2 mg e atracúrio 1 mg para o transporte.
CONCLUSÕES
A distrofia torácica asfixiante é uma rara doença autossômica recessiva que apresenta uma ampla variabilidade fenotípi-ca. Dessa forma, é imprescindível o diagnóstico de todas as anormalidades presentes para o correto manejo anestésico do paciente. Na consulta pré-anestésica é necessário avaliar a função pulmonar através do quadro clínico, radiografia de tórax, tomografia computadorizada, teste de função pulmonar e análise de sangue arterial; além disso, verificar a função renal, hepática e pancreática.
Durante o ato anestésico foi necessária observação para adequar a ventilação pré-e pós-toracotomia/toracoplastia e para manter o paciente hemodinamicamente estável. Após abertura do tórax, houve melhora nos parâmetros ventilató-rios do paciente. Foi possível diminuir a pressão inspiratória e melhorar o volume expiratório, com diminuição na fração expirada de gás carbônico. No entanto, após colocar a próte-se torácica observou-se que a abertura ampla do tórax com o uso da prótese restringiu a ventilação, retornando aos parâ-metros ventilatórios iniciais (aumento da pressão inspiratória e diminuição do volume expiratório). Portanto, foi necessário readequação do tamanho da prótese e diminuição da abertura torácica para melhorar os parâmetros ventilatórios com diminuição da pressão inspiratória e aumento do volume expirado. Durante a cirurgia foi possível a diminuição do PEEP. O controle da ventilação é um dos grandes desafios intraoperatórios. Pacientes com tórax pequeno e costelas curtas hipoplásicas apresentam grande restrição respiratória com dificuldade para expansão pulmonar. Assim, a forma mais adequada para ventilação mecânica é a ciclada à pressão para vencer a barreira mecânica. Durante o intraoperatório é desejável manter o pico de pressão inspiratória o mais baixo possível para minimizar o risco de barotrauma, de impedimento do retorno venoso e diminuição do débito cardíaco. Além disso, a diminuição do PEEP é aconselhável para evitar seus efeitos deletérios quando atinge altos valores, como o escape pulmonar de ar, a diminuição do retorno venoso, o aumento da resistência vascular periférica e a retenção de gás carbônico.
É importante salientar que a analgesia pós-operatória é crucial para uma boa recuperação do paciente. Com essa finalidade, decidiu-se por um bloqueio analgésico torácico. Seus benefícios incluem: redução na morbi-mortalidade pós-operatória e na taxa de atelectasia. Além disso, pretendia-se ter uma extubação precoce do paciente na UTI. 
Justificativa y objetivos: El Síndrome de Jeune o Distrofia Torácica
Asfixiante, es una enfermedad autosómica recesiva. Ese síndrome se caracteriza por una displasia ósea con varias anormalidades: torá-cica, pancreática, cardiaca, hepática, renal y de la retina. La edad en que el cuadro clínico de los pacientes aparece está correlacionada con la severidad de la enfermedad. Esos pacientes presentan una policondrodistrofia con las costillas anchas, cortas, horizontales y con junciones costocondrales irregulares con una caja torácica rígida y reducida con un grado de daño respiratorio variado.
Relato del caso: Paciente del sexo masculino, 4 meses, 7 kg, portador de Distrofia Torácica Asfixiante. Estaba intubado y con la caja torácica reducida. Ecocardiograma: hipertensión pulmonar leve. Tomografía de tórax: hipoplasia pulmonar. Sometido a la toracoplastia bilateral y a la toracotomía bajo anestesia general. Mantenimiento de la anestesia: infusión continua de sufentanil y sevoflurano. Pará-metros ventilatorios: ventilación mecánica ciclada a presión. Con la abertura del tórax, se notó una mejoría de los parámetros ventilatorios y después del posicionamiento de la prótesis torácica, se observó una limitación ventilatoria. Decidimos realizar la disminución de la prótesis torácica con la consecuente mejoría de la ventilación.
Conclusiones:
Es imprescindible el diagnóstico de todas las anormalidades presentes para el correcto manejo anestésico. Se hizo necesaria la observación para adecuar la ventilación pre y pos toracotomía/toracoplastia y mantener al paciente hemodinámicamente estable. La forma más adecuada para la ventilación mecánica es la ciclada a presión para vencer la barrera mecánica. En el intraoperatorio debemos mantener el pico de presión inspiratoria lo más bajo posible para minimizar el riesgo de barotrauma, de impedimento del retorno venoso y la disminución del débito cardíaco.
Descriptores: ANESTESIA, General; CIRUGÍA, Torácica; ENFER-MIDAD, Genética, síndrome de Jeune; VENTILACIÓN, Controlada.
